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РЕЗЮМЕ
Рядка болест – звучи като нещо, което почти 
няма шанс да се случи. Всъщност дори за някои 
често срещани болести не вярваме, че може да 
се случат на нас, а за повечето редки болести 
никога не сме чували. Всички засегнати от тези 
заболявания са изправени пред сходни трудности 
в стремежа им за диагностика и правилна 
насока от квалифициран специалист. Някои 
от тези заболявания са: елефантиаза, прогерия, 
порфирия, акантокератодермия и др.
Ключови думи: редки болести, неизвестност, 
болно същество, трудност, хронично заболяване, 
елефантиаза
ABSTRACT
The term rare disease sounds like something 
with almost no chance of happening. In fact, even 
for some common diseases, we do not believe it can 
happen to us, and of most rare diseases we have 
never even heard. All affected by these diseases face 
similar difficulties in their quest for diagnosis and 
proper guidance by a qualified specialist. Some of 
these diseases are: elephantiasis, progeria, porphyria, 
acanthokeratodermia and others.
Keywords: rare diseases, obscurity, sickness, difficulty, 
chronic disease, elephantiasis
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ВЪВЕДЕНИЕ
Така наречените „странни болести” са заболя-
вания, които засягат малък брой хора в сравне-
ние с общата популация. Има хиляди редки за-
болявания. Към днешна дата между 6000 и 7000 
редки болести са открити и редовно биват оп-
исани в медицинската литература нови боле-
сти. Броят на редките заболявания зависи също 
така от точността на определението на това как-
во представлява болестта. До този момент в об-
ластта на медицината за болест се приема про-
мяна на състоянието на здравето, представяй-
ки се като уникален модел на симптомите с едно-
кратно третиране. Докато почти всички генетич-
ни заболявания са редки заболявания, не всич-
ки редки заболявания са генетични. Например 
има много редки инфекциозни заболявания, ав-
тоимунни заболявания и видове рак. Към днеш-
на дата причината за много редки заболявания 
остава неизвестна (2). Редките болести са сери-
озни, често хронични и прогресивни заболява-
ния. При много редки заболявания симптомите 
могат да бъдат наблюдавани още при раждането 
или в детска възраст.
ИЗЛОЖЕНИЕ
Човекът, за съжаление, е боледуващо съще-
ство. Но ако болшинството от нас страдат от 
обичайните простудни заболявания, травмират 
си пръстите, има хора, които с болестта си поста-
вят в задънена улица дори и най-маститите ме-
дици. Една от 10-те най-редки болести е лимфа-
тичната филариоза – известна още като елефан-
тиаза, причинява се от паразитните червеи от 
семейство Filarioidea. В много случаи заболява-
нето протича без симптоми. При някои хора се 
появяват отоци на ръцете, краката или генита-
лиите. Възможно е също удебеляване на кожата 
и усещане за болка. Промените в тялото могат да 
доведат до социални и икономически проблеми 
за засегнатото лице (3). Причинителите (червеи-
те) се разпространяват чрез ухапване от заразен 
комар и увреждат лимфната система. Инфекци-
ите обикновено започват в детска възраст. Забо-
ляването се диагностицира чрез микроскопско 
изследване на кръвна проба, взета през нощта. 
Кръвта трябва да бъде под формата на гъста на-
мазка и оцветена с Гимза. Може да се направи и 
изследване на кръвта за антитела срещу заболя-
ването. Основният клиничен симптом при еле-
фантиаза е отокът – блед, неболезнен, а в по-на-
предналите стадии променя конфигурацията на 
крайника. Отначало отокът е мек, но след време 
става твърд. Освен това се развива пахидермия 
– хипертрофия на кожата, космите опадат, а но-
ктите се деформират, стават жълти, дистрофич-
ни, задебелени, вследствие застоя и нарушената 
трофика. Появява се и кафеникава хемосидери-
нова хиперпигментация на кожата, вследствие 
венозния застой и еритроцитната екстраваза-
ция. С нарастване на отока се явяват и субектив-
ни оплаквания от страна на пациента – тежест и 
затруднени движения в засегнатия крайник (6). 
Клинични стадии:
І стадий – оток, който изчезва напълно при 
покой и при повдигане на крайника. Отокът е 
мек и при натиск остава трапчинка; 
ІІ стадий – оток, който е постоянен, при пов-
дигане на крайника намалява, но не изчезва на-
пълно, той е мек и при натиск остава трапчинка;
IІІ стадий – отокът е твърд, не намалява при 
покой и повдигане на крайника и не остава трап-
чинка при натиск; 
ІV стадий – твърд оток, който деформира 
крайника. Развиват се тежки изменения по ко-
жата. Двигателната функция е ограничена. Забо-
ляването в този стадий е известно като слонски 
крак или елефантиаза (3).
Прогерия. 
Прогерията или синдром на Хътчин-
сън-Гилфорд е изключително рядко заболява-
не, което се среща веднъж на 8 милиона ражда-
ния. Телата на болните от прогерия се състаря-
ват осем пъти по-бързо от това на другите хора. 
Затова заболяването е известно и като заболява-
нето на „децата-старци“ (6). Прогерията променя 
кожата, тя изтънява, става суха и набръчкана, по 
тялото могат да се появят образуващи мрежичка 
склеротични кръвоносни съдове или силно пиг-
ментирани участъци. Вените се виждат през из-
тънялата кожа. Външен вид на болния: голяма 
глава, челните издатини са надвесени над мал-
ко лице, клюновиден нос, долната челюст е не-
доразвита. Организмът остарява преждевремен-
но още в ранна детска възраст, което води и до 
ранна смърт, следствие на типични „старчески“ 
заболявания. Наблюдават се също: атрофия на 
мускулите, дистрофични процеси в зъбите, ко-
сите и ноктите; изменения в костно-ставния апа-
рат, миокарда, хипоплазия на половите органи, 
нарушение на мастния обмен, помътняване на 
очната леща, атеросклерози на сънните и коро-
нарни артерии. Причината за болестта все още е 
загадка за учените (4).
Хипертрихоза, Синдром на Върколака. 
Хипертрихоза – изразява се с прекомерен рас-
теж на косми, включително и в онези участъци 
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което означава „лилав пигмент“. Името вероят-
но е препратка към лилавото обезцветяване на 
изпражненията и урината, когато са изложени 
на светлина. Симптоматично острите порфирии 
включват оплаквания, свързани с нервната сис-
тема, придружени с тежка коремна болка, повръ-
щане, невропатия и умствени смущения (4).
Синдром на Алиса в страната на чудесата, 
микропсия. 
Микропсия (от гръцки mikros – малък и opsis 
– зрение) – зрително нарушение, при което обек-
тите се виждат по-малки, отколкото са в дейст-
вителност. Може да бъде обусловена от пораже-
ние на теменно-тилната част на зрителния ана-
лизатор. Човек започва да възприема обекти-
те (животни, хора или някакви техни фрагмен-
ти) в съществено умален размер, отколкото те са 
в действителност. Обектът изглежда далечен и 
прекалено близък едновременно. Например, ку-
чето може да изглежда с размери на мишка, а ко-
лата – като детската играчка с педали. Но неза-
висимо от терминологията същността е следна-
та: окото не е увредено, измененията се отнасят 
само до психичното възприемане на визуални-
те образи. Синдромът е свързан и възможно час-
тично предизвикан от класическа мигрена. Ос-
вен това микропсията може да бъде следствие от 
частична епилепсия и от действията на различни 
въздействащи на психиката наркотици (1). 
Болест на „Пълзящата кожа“. 
С тази болест учените се сблъскаха сравнител-
но неотдавна. Нейните симптоми повече напом-
нят кадри от фантастични филми. Страдащите 
от това загадъчно заболяване усещат, че под ко-
жата им като че ли пълзят насекоми. По-късно на 
тези места се появяват открити рани (5). 
Синдром на живия мъртвец. 
Синдромът на Котар е едно от най-странни-
те и редки психически заболявания (1). Страда-
щите от него си мислят, че са мъртви. Някои от 
болните смятат, че вече са починали, но по няка-
къв странен начин продължават да съществуват 
сред нас, други твърдят, че им липсват жизнено-
важни органи. С други думи, пациентите смятат, 
че вече не съществуват, независимо от доказател-
ствата за обратното. Част от синдрома на Котар 
се съпътства от шизофрения или друго психиче-
ско заболяване, което подсилва чувството на са-
мота (4).
Обострена рефлексия. 
Основна характеристика на тази болест е 
това, че болните силно реагират на внезапни 
звуци или сцени. Те разперват ръце, започват да 
на тялото, където по принцип не би трябвало да 
ги има. Болестта, която може да бъде симптом на 
някакво онкологично заболяване, е следствие на 
черепно-мозъчни травми, мозъчни васкуларни 
разстройства, ендокринни и нервни заболява-
ния. В редица случаи прекомерното окосмяване 
се забелязва след изгаряния, дълго носене на гип-
сови превръзки, на разчесваните след ухапвания 
от насекоми, след инжекционно приложение на 
различни ваксини или при венозна недостатъч-
ност. При жените растежът на дълги косми може 
да е от мъжки тип (хирзутизъм). Това състояние 
може да възникне при заболяване на яйчниците, 
надбъбречните жлези или да бъде обусловено от 
вродени и психически фактори (5).
Синдром на синята кожа или 
акантокератодермия. 
Хората с този синдром имат син или лилав 
цвят на кожата и ноктите. Болестта е изключи-
телно рядка, има документиран случай в Кен-
тъки, САЩ. Там цяло семейство било известно 
като „сините хора“ в края на ХІХ и началото на 
ХХ век (6). Те живели в изолация именно пора-
ди този дефект и се женели помежду си, като по 
този начин си предавали рецесивния ген. Особе-
ният син цвят на кожата при тези лица се явявал 
като единствената разлика, тъй като засегнати от 
синдром на синята кожа не страдали от никакви 
други болести и дори повечето от тях доживяват 
до дълбока старост. Според учените в тези хора 
има генетична мутация на дефицит на специфи-
чен фермент (5). 
Алотриофагия, ядене на неядивни 
вещества. 
Синдромът най-често се среща при много 
малки деца и хора със забавено психическо раз-
витие. Болните нерядко гълтат много опасни и 
остри предмети като стъкла, гвоздеи, ножици и 
т.н. В по-лека форма разстройството може да се 
наблюдава при бременни жени като следствие 
на интоксикация. Причините за алотриофагия-
та може да се търсят в посока недостатъчност на 
микроелементи в храната, особено на калций и 
фосфор. Също в хипо- и авитаминози. Заболява-
ния като рахит, гастрит, ентерит, болести на чер-
ния дроб, парвовирусен ентерит и аденовирусни 
инфекции също имат отношение към проблема. 
Но най-често се случва при рахит и глистни ин-
вазии (1). 
Синдром на Вампира. 
Лица, които страдат от тази болест, не пият 
кръв и не спят в ковчези! Те просто не могат да 
понасят слънчева светлина. Терминът порфи-
рия произлиза от гръцката „πορφύρα“ (порфира), 
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крещят и нервно да повтарят едни и същи думи. 
Отнема им много време за да се успокоят (1).
ПРОВЕДЕНО ИЗСЛЕДВАНЕ
Цел на изследването: да проучи нивото на ин-
формираност на респондентите относно „стран-
ните болести“ и необходимостта от компенсира-
не на установения дефицит на информация.
В процеса на изследването се използва анкет-
но проучване, програмирано интервю; докумен-
тален метод – проучване на достъпна литература 
по проблема; статистически метод – обработка и 
анализ на информацията.
Обект на изследването: студенти специ-
алност „Медицинска сестра“, ФОЗЗГ, Катедра 
„Здравни грижи“, РУ „Ангел Кънчев“, медицин-
ски специалисти – медицински сестри – УМБАЛ 
КАНЕВ, УМБАЛ МЕДИКА-Русе.
Проучването обхвана 75 респонденти на 
възраст 21–55 години през периода 10.04.2018-
15.06.2018 г.
Резултати от проведеното проучване и 
обсъждане
Резултатите са анализирани и представени на 
Оиг. 1, 2 и 3.
На Фиг. 1 са представени отговорите на въ-
просите: ,,Познавате ли лицар страдащи от 
странни – редки, заболявания в България?“ и „За 
кои странни болести имате информация?“
Графиката от Фиг. 1 изразява сферата на ин-
формираност на респондентите за видовете 
странни болести и лица, страдащи от тях: 73% – 
не познават лица със заболяване от тази катего-
рия болест; 67% – имат информация само за еле-
фантиаза. Съответно тази информация от рес-
пондентите убедително е в подкрепа за необхо-
димостта от надграждане на знанията за „стран-
ните болести“. Информацията от Фиг. 2 касае от-
говорите на въпросите: „Имате ли информация 
за причините, отговорни за проявата на стран-
ните болести?“ и „Каква е прогнозата на болести-
те, определяни като странни?“
Самооценката на респондентите за информи-
раността им относно етиологията и прогнозата 
на „странните болести“, съответно е: 58% посоч-
ват генетичните фактори и факторите на окол-
ната среда отговорни за изявата на съответна 
странна болест; 42% нямат познания за причи-
ните; за 67% прогнозата на заболяванията е неяс-
на и 33% отговарят „благоприятна при правилно 
лечение“. Тези данни са в подкрепа на графика-
та от фигура 3, а именно „респондентите се нуж-
даят от допълнителна информация за странните 
болести“. Отговорите на въпроса „Желаете ли да 
подобрите познанията си за странните болести?“ 
са представени на Фиг. 3.
Анализът на резултатите по отношение само-
оценката на респондентите за необходимостта от 
допълнителна информация относно компенси-
ране на установения дефицит за странните бо-
лести е следният: 87% от участниците в проуч-
ването определят информираността си като не-
достатъчна, т.е. те се нуждаят от допълнителна 
информация (чрез различни форми на обуче-
ние – семинари, специализирани курсове, учас-
тие в конференции и други форми) и само 13% 
отговорят, че не им е необходима допълнителна 
информация.
ИЗВОДИ
Направеният анализ на резултатите от про-
веденото проучване е основание да се направят 
следните изводи: констатиран дефицит на ин-
формация за етиологичните фактори отговорни 
за „странните болести“ при 42% от респонденти-
те и за прогнозата при 67%; 87% от участници-
те в проучването посочват, че имат желание да 
компенсират установения дефицит на знания 
Фиг. 1. Информация за видове „Странни болести“ и 
лица, страдащи от тях
Фиг. 2. Информация за причините и прогнозата на 
болестите, определени като „странни“
Фиг. 3. Информация за необходимостта от 
компенсиране на дефицита от информация за 
„странни болести“
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за „странните болести“ чрез различни форми на 
обучение – семинари, специализирани курсове и 
други.
ЗАКЛЮЧЕНИЕ
Всяка болест, особено от категорията „стран-
ни-редки“, е тъжен факт в живота на хората, 
факт, който обаче може да бъде до голяма степен 
предотвратен! Всеки човек е необходимо да по-
лага грижи и да мисли всеки ден за своето здра-
ве, от което зависи и здравето на поколенията. 
Нека не се стига до момента, когато човек разби-
ра че страда не само той, но и неговите деца, вну-
ци и правнуци от „странна-рядка болест“. Надя-
ваме се, че хората, които постоянно се оплакват 
от външния си вид, успяха да променят мисле-
нето, идеите си, след като се запознаха с някои от 
странните болести. Всъщност те не се дължат на 
небрежността или на вредните навици на няко-
го, а голяма част от изброените заболявания се 
дължат на генетични фактори и на фактори на 
околната среда.
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